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Resumen 
La esencia y los orígenes de la genética hay que buscarlos en los principales experimentos que Gregor Mendel publicó por los años 
1866. A partir de ellos es cuando la misma genética empieza a tomar forma y se desarrolla diferentes ramas de estudio con 
técnicas y metodología más avanzadas que nos permiten avanzar en el conocimiento y la aplicación de los mismos en diversos 
ámbitos, muchos de los cuales permiten mejorar nuestra calidad de vida, especialmente en la medicina. Se abordan los contenidos 
fundamentales de la Teoría cromosómica de la herencia y del concepto, utilidad y tipos de mutaciones. 
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Abstract 
The essence and origins of genetics are to be found in the main experiments that Gregor Mendel published by the years 1866. 
From them it is when the same genetic begins to take shape and different branches of study techniques and methodology most 
advanced develops that allow us to advance the knowledge and application thereof in various fields, many of which can improve 
our quality of life, especially in medicine. The fundamental contents of the chromosomal theory of inheritance and concept, utility 
and types of mutations are addressed. 
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1. LA GENÉTICA MENDELIANA 
La genética es la parte de la Biología que se ocupa del estudio de la herencia biológica, es decir, de los mecanismos que 
rigen la transmisión de caracteres de generación en generación. Introduce una serie de conceptos que servirán para 
referirse a las explicaciones de los resultados o a las características de los cruzamientos, que son los que siguen: gen, 
carácter, haploide, diploide, locus, loci, cromosomas homólogos, alelo, genotipo, fenotipo, homocigoto, heterocigoto, 
herencia (dominante, intermedia y codominante) y cruzamiento prueba. Un gen es un fragmento de ácido nucleico que 
lleva la información para un carácter generalmente. Un carácter es cada una de las particularidades morfológicas, 
fisiológicas o de comportamiento, que se pueden establecer en una especie. Los diferentes tipos que hay dentro de un 
carácter se denominan manifestaciones. Hay especies haploides, que para cada carácter sólo poseen un gen o 
información, y especies diploides, que para cada carácter poseen dos genes o informaciones. El lugar que ocupa un gen en 
el cromosoma se denomina locus, y el plural de locus es loci. Cuando los cromosomas tienen los mismos loci se llaman 
cromosomas homólogos. Por otro lado, un alelo es cada una de las diferentes formas alternativas que puede presentar un 
gen. Los alelos letales son aquellos que poseen una información deficiente para un carácter tan importante que, sin él, el 
ser muere. También es necesario diferenciar entre genotipo y fenotipo. El genotipo es el conjunto de genes presentes en 
un organismo o la combinación de alelos del individuo para un determinado carácter; y el fenotipo es el conjunto de 
manifestaciones de caracteres de un organismo, que dependen del genotipo y de la acción ambiental. Los individuos 
homocigóticos son aquellos que para un carácter posee los alelos iguales, y los heterocigóticos son los que para un 
carácter posee los alelos diferentes. Por lo que respecta a la herencia, la dominante es cuando un alelo llamado 
dominante transmite un carácter que se manifiesta siempre. El carácter del alelo recesivo se manifestará cuando no esté 
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el dominante. La intermedia es aquella en la que uno de los alelos muestra una dominancia incompleta sobre el otro y da 
lugar a un fenotipo intermedio, y la codominante es cuando no hay dominancia, presentando los híbridos las 
características de las dos razas puras. Por último, el cruzamiento prueba es el cruce del individuo problema 
(desconocemos su genotipo) con un individuo homocigoto recesivo para el carácter estudiado. 
Teniendo claro estos conceptos generales, paso a explicar las leyes de Mendel, pero conviene aclarar que Mendel 
carecía de conocimientos sobre la presencia de pares de alelos y sobre el mecanismo de transmisión de los cromosomas. 
Por tanto, la explicación posterior responde a la interpretación posterior de los experimentos de Mendel. 
 
Mendel tras obtener líneas puras (homocigotos), cruzó repetidamente dos ejemplares (parentales) que sólo diferían en 
la manifestación de un mismo carácter. Este cruzamiento dio lugar a individuos que eran todos iguales para el carácter en 
estudio y además eran iguales a uno de los progenitores. Es la primera ley de Mendel: Todos los individuos de la F1, 
resultantes de un cruzamiento entre dos organismos de raza pura (homocigotos) para un mismo carácter pero que 
difieren en la forma de manifestarse, son genéticamente híbridos o heterocigotos y de fenotipo idéntico al mostrado por 
uno de los progenitores. Esto es debido a que cada una de las manifestaciones de un mismo carácter objeto de estudio de 
Mendel están determinados por un par de alelos. Así que, al cruzar dos individuos homocigotos con diferente 
manifestación del mismo carácter, cada uno de ellos puede formar un único tipo de gameto respecto a ese carácter, uno 
con el alelo dominante y otro con el recesivo, que al unirse dará lugar a todos los individuos iguales, con la expresión del 
carácter dominante y por tanto de fenotipo como un parental. 
Mendel al analizar el resultado de la autofecundación de la F1, observó, en primer lugar, que la descendencia no era 
uniforme y que la variante del carácter que no aparecía en la primera generación reaparecía en la segunda y, en segundo 
lugar, que los valores experimentales se podían reducir a una relación numérica sencilla y con proporción fija: un individuo 
recesivo por cada tres que presentaban el carácter dominante. Es la segunda ley de Mendel que indica que los factores 
que se transmiten de generación en generación se separan (segregan) en los parentales y se unen al azar en los 
descendientes para definir las características de los nuevos individuos. Lo que sucede es que cada individuo de la F1, al ser 
heterocigotos, podrá formar dos tipos de gametos, uno con el alelo recesivo y otro con el dominante. Los alelos se 
combinan independientemente, por lo que puede haber individuos que reúnan un par de alelos de la variedad recesiva, y 
por tanto, manifiesten el carácter que había permanecido oculto en la generación anterior. 
Mendel cruzó plantas de razas puras para dos e incluso tres caracteres. La F1 resultante presentaba un fenotipo 
uniforme, igual a un parental, mientras que la F2, resultante de la autofecundación de los individuos de la F1, estaba 
formada por algunos individuos con fenotipos totalmente nuevos. Estos resultados no contradicen tampoco la segunda 
ley, ya que si dos manifestaciones del mismo carácter se consideran independientemente de otras, aparecen en una 
proporción 3 a 1. Lo que confirma que no hay interferencia entre los caracteres. Se deduce la tercera ley: si se consideran 
varios caracteres simultáneamente, las segregaciones de los factores genéticos no interfieren entre sí; lo que indica que 
cuando se forman los gametos, los alelos de un gen se transmiten independientemente de los alelos de los otros genes. 
2. LA TEORÍA CROMOSÓMICA DE LA HERENCIA 
De los estudios sobre los cromosomas, Sutton y Boveri propusieron que los factores genéticos de Mendel (genes) se 
debían encontrar en los cromosomas ya que observaron un paralelismo entre la herencia de los factores genéticos 
mendelianos y el comportamiento de los cromosomas durante la meiosis y la fecundación. Esto está en base a que la 
existencia de dos alelos para un carácter determinado es compatible con la existencia de dos cromosomas homólogos; 
que la separación de los alelos durante la formación de los gametos también es compatible a la separación de los 
cromosomas homólogos durante la meiosis. También a que la transmisión independiente de algunos genes que controlan 
caracteres distintos se produce porque se localizan en cromosomas no homólogos; y a que durante la fecundación los dos 
alelos se agrupan, igual que lo hacen los dos cromosomas para formar la pareja de homólogos.  
La teoría cromosómica de la herencia se puede resumir en tres afirmaciones; los genes están situados en los 
cromosomas, la ordenación de los mismos es lineal, y al fenómeno genético de la recombinación de los factores 
hereditarios le corresponde el fenómeno citológico de un intercambio de segmentos entre cromosomas. Respecto a la 
primera afirmación, se propuso que en los organismos diploides, cada cromátida de un cromosoma metafásico posee un 
gen o su correspondiente alelo para cada carácter determinado. Éste será el mismo para las dos cromátidas del mismo 
cromosoma puesto que proceden de mitosis, pero en el otro cromosoma homólogo puede ser un alelo distinto, puesto 
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que los progenitores pueden poseer diferentes alelos. La segunda afirmación de la teoría cromosómica de la herencia se 
deduce porque la disposición lineal de los genes tiene como base la estructura molecular del ADN; y la última afirmación 
se explica por la existencia de genes ligados, genes cuyos loci están en el mismo cromosoma, y por la recombinación 
genética. Ambos argumentos fueron confirmados mediante las aportaciones de Morgan y sus colaboradores sobre la 
herencia de genes ligados en Droshoplyla, de Bridges sobre descendientes excepcionales de la misma, Janssens sobre 
estudios de los quiasmas, y otros. Los genes ligados para dos caracteres supone que la herencia del híbrido sería distinta 
de la esperada, puesto que se heredan conjuntamente, y no por separado. Además durante la meiosis, en el apareamiento 
entre cromosomas homólogos, se establece un intercambio de segmentos de material cromosómico (sobrecruzamiento) 
que produce unas nuevas combinaciones génicas en los gametos (recombinación genética). De esta forma se aumenta la 
variación en las especies de reproducción sexual, por lo que tiene gran trascendencia en el proceso de la evolución 
biológica. 
El ligamiento, por tanto, es la tendencia que tienen los genes situados en un mismo cromosoma a heredarse juntos. 
Cuando más próximos estén, mayor será esa tendencia. Este ligamiento produce una desviación en las proporciones de un 
cruzamiento prueba respecto a la segregación independiente. Cuando los genes ligados se heredan por separado es 
porque se produjo un sobrecruzamiento en el segmento que los separaba. La frecuencia de recombinación será mayor a 
mayor distancia entre los genes. Esto ha permitido ir deduciendo, en muchos organismos, el orden de los genes en los 
cromosomas y las distancias relativas entre ellos, es decir, el mapa genético de los cromosomas. 
Respecto a las variaciones del modelo mendeliano, las más importantes son: relaciones de dominancia, ligamiento y 
recombinación, epistasia, alelismo múltiple, genes letales, herencia poligénica y herencia ligada al sexo. Las dos primeras 
ya han sido explicadas, por lo que voy a resumir brevemente las siguientes. La epistasia consiste en la supresión del 
fenotipo correspondiente a un gen, llamado hipostático, por el fenotipo de otro, no alelo del primero, llamado epistático.  
El alelismo múltiple considera que en el conjunto de la población de una especie pueden existir numerosos alelos que 
determinan un carácter, y con una misma localización posible en un cromosoma concreto, aunque en una misma célula 
diploide solo existe una o dos formas alélicas.  Las relaciones de dominancia entre los alelos podrán ser cualquiera de las 
descritas, dominancia, codominancia…Un ejemplo es sistema AB0 de los grupos sanguíneos. En algunas ocasiones, las 
proporciones mendelianas se alteran por eliminación de determinados fenotipos. Esto es debido a la intervención de uno 
o varios genes letales, que son aquellos que cuya presencia en el genotipo provoca la muerte del individuo antes de la 
madurez sexual. La herencia poligénica considera que la determinación genética de los caracteres cuantitativos (talla, 
peso, color de la piel, etc.) se debe a muchos genes situados en otros tantos loci diferentes, que, acumulando sus efectos, 
influyen en el fenotipo. Por último, los cromosomas sexuales tienen numerosos genes que afectan a caracteres que no son 
caracteres sexuales. A los genes situados en los cromosomas sexuales se les denomina genes ligados al sexo y a su 
herencia: herencia ligada al sexo. En la determinación cromosómica de machos heterogaméticos el segmento diferencial 
del cromosoma X contiene genes que determinan caracteres que no son sexuales, tanto en el macho como en la hembra. 
Esto afectará a la herencia, ya que en cualquier pareja alélica cuyo locus está situado en el segmento diferencial de 
cromosoma X, los genotipos posibles variarán con el sexo. Esto es debido a que la hembra podrá ser homocigótica o 
heterocigótica, pero el macho sólo podrá ser hemicigótico, por poseer un único cromosoma X. Así que sea cual fuere la 
relación de dominancia entre los alelos, el macho siempre expresará el gen presente puesto que estará en única dosis. 
3. LAS MUTACIONES 
 Las mutaciones son alteraciones en el material genético que producen cambios en el genotipo y que pueden 
manifestarse en el fenotipo. Pese a ser normalmente negativas o neutras para el individuo, comportan un aspecto positivo 
para la especie, ya que aportan variabilidad a la población, permitiendo la evolución de las especies bajo el mecanismo de 
la selección natural. 
Las mutaciones pueden darse en células somáticas (mutaciones somáticas) y en células reproductoras (mutaciones 
germinales). Las mutaciones que se dan en células somáticas carecen de importancia, salvo que se conviertan en células 
cancerosas. En cambio, las mutaciones germinales sí son trascendentales ya que se transmiten a la descendencia, y sobre 
éstas actuará la selección natural. 
Las mutaciones pueden aparecer espontáneamente (mutaciones naturales) como las producidas por errores en la 
replicación, o pueden ser provocadas artificialmente (mutaciones inducidas) mediante radiaciones o ciertas sustancias 
químicas, los denominados agentes mutagénicos. 
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Según la extensión del material genético afectado, se distinguen tres tipos de mutaciones: las mutaciones génicas, que 
son las alteraciones de la secuencia de nucleótidos de un gen; las cromosómicas, que son las alteraciones de la secuencia 
de genes de un cromosoma; y las genómicas, que son las alteraciones en el número de cromosomas propio de la especie. 
Las mutaciones génicas se clasifican según el tipo de alteración en: mutaciones por sustitución de bases y mutaciones 
por pérdida o adición de nucleótidos. Las de sustitución de bases son cambios de una base por otra. Se distinguen dos 
tipos: las transiciones que son sustituciones de una purina por otra, o de una pirimidina por otra; y las transversiones, que 
son las sustituciones de una purina por una pirimidina o viceversa. Las sustituciones salvo que produzcan un triplete de 
parada o afecten determinantemente al centro activo de una enzima, no suelen ser perjudiciales. Las mutaciones por 
pérdida o adición de nucleótidos se denominan deleciones e inserciones respectivamente. Las deleciones y adiciones, 
salvo que se compensen entre sí, producen un corrimiento en el orden de lectura, y por tanto sus consecuencias suelen 
ser graves. 
Dentro de las mutaciones cromosómicas se distinguen los siguientes tipos: deleción, duplicación, inversión y 
translocación. La deleción es la pérdida de un fragmento del cromosoma. Si el fragmento contiene muchos genes o 
algunos genes de función importante, la deleción puede tener consecuencias patológicas e incluso letales.  
La duplicación es la repetición de un segmento del cromosoma. Permite aumentar el material genético y, gracias a 
posteriores mutaciones, pueden determinar la aparición de nuevos genes durante el proceso evolutivo, pero puede tener 
también consecuencias patológicas. La inversión es el cambio de sentido de un fragmento en el cromosoma. Si en el 
segmento invertido se halla incluido el centrómero, se denomina inversión pericéntrica y si no, inversión paracéntrica.  
Las inversiones no suelen comportar perjuicios al individuo pero sí a los descendientes si durante la meiosis se produce 
un entrecruzamiento dentro de la inversión. La traslocación es el cambio de posición de un segmento de cromosoma. 
Cuando se produce un intercambio entre dos cromosomas no homólogos, se denomina translocación recíproca, que es lo 
más frecuente; y cuando sólo hay traslación de un segmento a otro cromosoma sin reciprocidad o en el mismo 
cromosoma, se denomina transposición. Las translocaciones no suelen perjudicar al individuo que las ha sufrido pero sí a 
su descendencia, ya que puede heredar un cromosoma incompleto o con duplicaciones. Tanto las translocaciones como 
las inversiones pueden afectar a su portador cuando el fragmento se separa de sus regiones reguladoras o si se acerca a 
otras influyendo en su expresión, y provocan disminución en la fertilidad por problemas en la meiosis. 
Por su parte, las mutaciones genómicas se producen, generalmente, por una segregación anómala o no disyunción de 
los cromosomas homólogos o de las cromátidas durante la meiosis. Se distinguen las aneuploidías y las euploidías. Las 
aneuploidías son alteraciones en el número normal (generalmente dos) de ejemplares de uno o más tipos de cromosomas, 
sin llegar a afectar al juego completo. Pueden ser nulisomías, monosomías, trisomías, tetrasomías, etc., cuando en lugar 
de dos cromosomas de un par no hay ninguno, hay uno, tres, cuatro, etc. Un ejemplo de trisomías, en cromosomas 
sexuales, es el síndrome de Klinefelter (trisomía XXY), y un ejemplo de monosomía es el síndrome de Turner, en el que las 
mujeres sólo tienen un cromosoma X. La euploidía es la alteración en el número normal de dotaciones haploides (juegos 
de cromosomas) de un individuo. Incluye la monoploidía y la poliploidía. La monopliodía es la existencia de una sola 
dotación cromosómica, es decir, un solo ejemplar de cada tipo de cromosoma; y la poliploidía es la existencia de más de 
dos ejemplares de cada tipo de cromosoma; pueden ser triploidías, tetra… La poliplidia es relativamente frecuente en los 
vegetales superiores, y a veces se provoca experimentalmente, pues los efectos de este tipo de mutación son 
beneficiosos, obteniéndose variedades agrícolas más productivas o resistentes a enfermedades. 
4. CONCLUSIÓN Y ACTIVIDADES PRÁCTICAS 
Con todo lo expuesto concluyo que aunque en la actualidad, la genética molecular nos sorprenda día a día por la 
espectacularidad de sus descubrimientos y por la cantidad de aplicaciones que tiene en los más diversos campos de la 
biomedicina, las bases para el desarrollo de la genética hay que buscarlas en las experiencias de Mendel. 
Por otro lado, para acercar los conocimientos adquiridos por los alumnos a una aplicación práctica, considero que es 
muy interesante resolver distintos tipos de problemas de genética, aplicando leyes de Mendel, conceptos como epistasia, 
alelismo múltiple, etc. También se puede pedir la realización de diferentes dibujos esquemáticos (secuencias de ADN, 
cromosomas, idiogramas…) que ejemplifiquen los tipos de mutaciones estudiadas, tanto estructurales como numéricas. 
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